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S omaattisia mutaatioita on kaikkialla. So-lunjakautumisen alussa emosolun DNA monistuu eli replikoituu kahdeksi ident-
tiseksi kopioksi. Prosessin aikana DNA-juos-
teessa olevat tai siihen syntyvät muutokset eli 
mutaatiot siirtyvät tytärsoluun ja edelleen so-
lun kaikkiin jälkeläissoluihin. On arvioitu, että 
esimerkiksi ihmisen suoliston ja maksan hi-
taasti uusiutuvat kantasolut saavat keskimäärin 
36 uutta mutaatiota joka vuosi (1). Tämä luku 
vastaa myös esitettyä arviota noin kourallisesta 
(muutamasta kymmenestä muutamaan sataan) 
uudesta somaattisesta mutaatiosta jokaisen so-
lunjakautumisen yhteydessä (2). 
Laboratorio-olosuhteissa mutaatioiden ke-
rääntymistä on hyvin vaikeaa tutkia luotetta-
vasti. Uusimmat yhden solun sekvensointi-
menetelmät mahdollistavat yhä tarkemman 
ja luotettavamman analyysin. Esitetyt arviot 
mutaa tioiden määrästä eri kudoksissa ja solu-
tyypeissä tarkentunevat lähivuosina. Erilaiset 
mutaatiotyypit on tiivistetty KUVAAN 1.
Mutageenit, kuten ultraviolettisäteily ja kar-
sinogeenit, vahingoittavat DNA:n rakennetta 
ja lisäävät mutaatioiden määrää. Syntyvien 
mutaatioiden tyyppi ja geneettinen konteksti 
vaihtelevat mutageenin mukaan. Esimerkik-
si ikääntymiseen liittyy omanlaisensa DNA-
muutos, 5-metyylisytosiinin (epigeneettisesti 
muunneltu emäs) spontaani deaminoituminen 
tymiiniksi. Myös tupakointiin liittyy omanlai-
sensa mutaatiokirjo, jonka pääasialliseksi taus-
tatekijäksi on osoitettu tupakansavun karsino-
geeni bentspyreeni.
Mutaatioita siis syntyy yhtenään, ja muta-
toituneet solut elävät jatkuvasti osana kudok-
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Somaattiset mutaatiot terveyden ja 
sairauden rajapinnalla
Somaattiset eli hankinnaiset mutaatiot aiheuttavat syöpää mutta ovat myös luonnollinen osa ikäänty‑
mistämme. Klonaaliseksi hematopoieesiksi kutsutaan tilannetta, jossa pahanlaatuisiin veritauteihin, 
 kuten myelodysplastiseen oireyhtymään ja akuuttiin myelooiseen leukemiaan, liittyviä somaattisia 
 mutaatioita kertyy terveisiin verisoluihin. Näiden mutaatioiden ilmaantuminen on osa normaalia ikään‑
tymistämme, mutta viimeaikaisen tutkimustiedon valossa ne toisaalta liittyvät suurentuneen verisyö‑
päriskin lisäksi myös suurentuneeseen sepelvaltimotautiriskiin ja ‑kuolleisuuteen. Terveestäkin epiteeli‑
kudoksesta löytyy yllättävän suuri määrä somaattisia syöpämutaatioita. Nämä mutaatiolöydökset nosta‑
vat esiin kysymyksiä syövän ja normaalin, ikääntymiseen liittyvän solujen klonaalisuuden yhtäläisyyksis‑
tä. Lähivuosina saanemme myös lisätietoa näiden mutaatioiden merkityksestä kroonisen tulehduksen ja 
mahdollisesti muidenkin sairauksien laukaisijoina ja ylläpitäjinä.
KATSAUS
TIETOLAATIKKO 2.
Klooni on yhdestä solusta alkunsa saanut solupopulaatio.
Klonalisoitumisella tarkoitetaan tilannetta, jossa muu‑
tama tai vain yksi klooni jakautuu aktiivisesti ja valtaa 
alaa muilta kudoksen soluilta. Aktiivisesti jakaantuvien 
kloonien suhteellinen osuus solupopulaatiosta suurenee.
TIETOLAATIKKO 1.
Ituratamutaatiot siirtyvät sukusolujen kautta jälkeläisille.
Somaattiset mutaatiot sijaitsevat ituradan ulkopuolella 
somaattisissa soluissa ja ilmaantuvat yksilön elinkaaren 
aikana.
Somaattiset mutaatiot eivät periydy jälkeläisille.
Valtaosa somaattisista mutaatioista on heterotsygootti‑
sia eli ne löytyvät vain geenin toisesta alleelista.
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siamme. Kirjallisuudessa on kuvattu somaat-
tisten mutaatioiden kerääntymistä esimerkiksi 
maksaan, ohutsuoleen, paksusuoleen, haimaan, 
hermoihin, poikkijuovaiseen lihaskudokseen ja 
ihoon (1,3–7). Terveestäkin ihon ja ruokator-
ven epiteelikudoksesta voidaan löytää lukuisia 
somaattisia mutaatioita, joista merkittävä osa 
on tyypillisiä syöpämutaatioita esimerkiksi 
KUVA 1. Useimmat mutaatiot koskevat vain yksittäisiä emäksiä eli ovat pistemutaatioita. Mutaation muutokse­
na voi syntyä myös useampia emäksiä koskevia deleetioita tai insertioita. Myös kokonaiset geenit, geenialueet 
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Kasvuetu (> 2–5 % kiertävistä
valkosoluista kantaa mutaatiota)
A B
KUVA 2. A) Klonaalisen hematopoieesin mutaatiot kerääntyvät verisoluihin iän myötä. Riittävän herkkiä sek­
ven sointimenetelmiä käyttämällä valtaosalta, jopa noin 95 %:lta ikääntyneistä koehenkilöistä löydetään pienen 
taajuuden klonaalisen hematopoieesin mutaatioita (10–12). B) Kun luuytimen hematopoieettisessa kantasolussa 
tapahtuu somaattinen mutaatio, tämä mutaatio siirtyy kaikille tämän kantasolun tytärsoluille. Klonaalisen hema­
topoieesin mutaatiot antavat solulle kasvuedun, jolloin yhdestä kantasolusta alkunsa saaneiden solujen suhteel­
linen osuus suurenee. Nykymääritelmän mukaan ilmiötä kutsutaan lyhenteellä CHIP (clonal hematopoiesis of 
indeterminate potential), kun leukemiageenissä mutaatiota kantavan, kasvuedun saaneen kloonin koko ylittää 
2 % koko veren kiertävistä valkosoluista mutta muita merkkejä pahanlaatuisesta tai dysplastisesta sairaudesta 
ei ole. Tutkimustiedon lisääntyessä tämäkin, osin sekvensointiteknisiin rajoitteisiin pohjautuva 2 %:n raja­arvo 
tarkentunee tulevina vuosina.
Somaattiset mutaatiot terveyden ja sairauden rajapinnalla
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TP53- ja NOTCH1–3-geeneissä (6–9). Näissä 
tutkimuksissa jokaiselta epiteelin neliösent-
timetriltä löytyi useita kilpailevia mutatoitu-
neita soluklooneja. Kudosnäytteiden tunnetut 
syöpämutaatiot löytyivät suuremmasta osasta 
tutkittuja soluja kuin harmittomina pidetyt 
mutaatiot. Yksittäiset syöpämutaatiot antavat 
siis soluille kasvuedun, mutta eivät yksinään 
pysty muuttamaan epiteelisolua pahanlaatui-
seksi syöpäsoluksi. 
Lisäesimerkki mutaatioiden merkityksestä 
on havainto siitä, että vanhojen ihmisten poik-
kijuovaisen lihaskudoksen kantasolut kantavat 
enemmän somaattisia mutaatioita kuin nuor-
ten verrokkien. Mielenkiintoista on myös, että 
suurempi mutaatiokuorma liittyy huonompaan 
lihassolujen erilaistumis- ja jakautumiskykyyn, 
mikä taas ainakin osittain selittänee, miksi ku-
dostemme uusiutumiskyky heikkenee vanhe-
tessamme (4). 
Somaattiset mutaatiot verisoluissa 
osana normaalia ikääntymistä
Myös hematopoieettisiin kantasoluihin kertyy 
elämän aikana somaattisia mutaatioita, jotka 
solunjakautumisten yhteydessä periytyvät ty-
tärsoluille. Kun mutaatio antaa solujoukolle 
kasvuedun, kyseisen solun jälkeläisistä muo-
dostuu klooni, joka hitaasti valtaa kasvavan 
osan veressä kiertävistä valkosoluista (KUVA 2) 
(10–12). Tätä ilmiötä kutsutaan klonaaliseksi 
hematopoieesiksi. Siihen liittyvät mutaatiot si-
jaitsevat tyypillisesti samoissa geeneissä (TAU-
LUKKO), joihin rikastuu mutaatioita myös akuu-
tissa myelooisessa leukemiassa (AML).
Klonaalinen hematopoieesi on hyvin yleis-
tä. Sen esiintyvyys väestössä riippuu käytetyn 
tutkimusmenetelmän herkkyydestä ja otok-
sen ikäjakaumasta. Kun käytössä on riittävän 
herkkiä menetelmiä, käytännössä kaikkien (yli 
95 %) 50–70-vuotiaiden koehenkilöiden kier-
tävistä verisoluista on löydettävissä myelooisiin 
verisyöpiin liittyviä mutaatioita (10,13). Tupa-
koinnin tiedetään edelleen lisäävän klonaalisen 
hematopoieesin ilmaantuvuutta (14). Mutaa-
tioista huolimatta henkilöiden verenkuva on 
useimmiten normaali, ja vaikuttaakin siltä, että 
hematopoieesin klonalisoituminen lienee väis-
tämätön osa vanhenemista (11,15,16).
Klonaalinen hematopoieesi  
syövän riskitekijänä
Viimeisimmän tiedon valossa klonaalisen he-
matopoieesin mutaatiot kymmenkertaistavat 
riskin sairastua hematologiseen syöpään ja 
samalla suurentavat sepelvaltimotautiriskin 
noin kaksinkertaiseksi ja kuolemanriskin noin 
1,4-kertaiseksi (11,14,17). Toistaiseksi ei ole 
selvää, milloin klonaalisen hematopoieesin mu-
taatiot ovat osa normaalia ikääntymistä ja mil-
loin ne uhkaavat yksilön terveyttä.
Yleisimmät klonaalisen hematopoieesin 
mu taatiot muuttavat kasvunrajoitegeenien 
 DNMT3A ja TET2 koodaamien  proteiinien 
aminohappojärjestystä (KUVA 2) (10–12). Pro-
teiinin toimintaa haittaavat eli inaktivoivat mu-
taatiot näissä geeneissä lisäävät hematopoieet-
tisten solujen proliferaatiota. Osa klonaalisen 
hematopoieesin mutaatioista aiheuttaa selvästi 
suuremman syöpäriskin kuin toiset. TP53-
mutaatioiden aiheuttama AML- riski on jopa 
kymmenkertainen, kun taas  DNMT3A- ja 
TET2-mutaatioiden vaikutus verisyövän il-
maantuvuuteen on tuntuvasti pienempi (15, 
18). Myös mutatoituneen solukloonin koko 
vaikuttaa syöpäriskiin, sillä vahvemmin kasvua 
KATSAUS
T. Kelkka ym.
TAULUKKO. Klonaalisessa hematopoieesissa verisoluihin 
kertyy mutaatioita, jotka antavat mutatoituneille soluille 
kasvuedun. Tyypilliset klonaalisen hematopoieesin mutaa‑
tiot löytyvät samoista geeneistä kuin useat akuutille mye‑
looiselle leukemialle tyypilliset mutaatiot. Monet näistä 
mutaatioista vaikuttavat solujen lisääntymiseen joko epi‑
geneettisten mekanismien kautta tai vaurioittamalla solun 
DNA‑vaurioiden korjausmekanismeja. 
Geeni Biologinen merkitys
DNMT3A Epigeneettinen säätelijä, DNA:n metylaatio
TET2 Epigeneettinen säätelijä, DNA:n demetylaatio
ASXL1 Epigeneettinen säätelijä
TP53 Kasvunrajoitegeeni, DNA‑vaurioiden korjaus
JAK2 Solusignalointi, sytokiinivaste
SF3B1 Geenien ilmentyminen, silmukointi
PPM1D p53:n ilmentymisen säätelijä, DNA‑vaurioiden 
korjaus
ATM Solukierron ja DNA‑vaurioiden korjauksen 
säätely
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seen anemiaan ja sepelvaltimotautiin. Syövissä 
esiintyviä sekä muita soluproliferaatiota kiih-
dyttäviä mutaa tioita esiintyy myös verikudok-
sen ulkopuolella.
Aivojen valtimo-laskimoepämuodostu-
mat altistavat aivoverenvuodolle. Tällaisista 
epämuodostumista löydettiin aktivoivia KRAS-
geenimutaatioita jopa yli 50 %:lta tutkimus-
potilaista (23). Somaattisten mutaatioiden 
mer kitystä epämuodostumien taustalla tukevat 
myös laskimoiden epämuodostumista löydetyt 
PI3K- tai RAS-MAP-signaalireittien mutaatiot 
(24). 
Endometrioosi. Syöpään liittyviä mutaa-
tioita kuten KRAS-mutaatioita löytyy myös en-
dometrioosipesäkkeistä noin 25 %:lta potilaista 
(25). Vaikka verisuoniepämuodostumat ja en-
dometrioosi eivät ole pahanlaatuisia syöpätau-
teja, niiden patogeneesin taustalla on kudosten 
poikkeava erilaistuminen ja kasvu. Onkin mie-
lenkiintoista seurata, löytyykö vastaavanlaisia 
proliferaatioon ja solujen erilaistumiseen vai-
kuttavia mutaatioita myös muiden, patogenee-
siltaan samankaltaisten tautien taustalta. 
STAT3-mutaatiot autoimmuniteetin ja 
syöpien yhteisenä taustatekijänä. STAT3 on 
transkriptiotekijä, joka liittyy tulehdusta edistä-
vään signalointikaskadiin (KUVA 3). Aktivoivat, 
heterotsygoottiset STAT3-mutaatiot lisäävät 
tulehdusta lisäävien ja solujen jakautumiseen 
liittyvien geenien luentaa, mikä puolestaan 
muuttaa solun ilmiasua tulehduksellisemmaksi 
ja lisää sen proliferaatiovalmiuksia. Perinnölli-
set STAT3-geeniä aktivoivat ituratamutaatiot 
aiheuttavat yleistynyttä autoimmuniteettia, 
kun taas geenin proteiinin toimintaa haittaavat 
edistävät mutaatiot näyttäytyvät usein suurem-
pina klooneina, ja nämä kloonit liittyvät suu-
rempaan syöpäriskiin kuin vain muutamista so-
luista löytyvät mutaatiot. Vaikka klonaalinen he-
matopoieesi todistetusti lisää syöpäriskiä, koros-
tamme, että vain noin 0,5–1 % henkilöistä, joilta 
löytyy klonaalista hematopoieesia, sairastuu 





Aplastinen anemia on harvinainen autoim-
muunisairaus, jossa potilaan immuunijärjestel-
mä tuhoaa verta muodostavaa solukkoa. Noin 
47 %:lla aplasiapotilaista esiintyy klonaalista 
hematopoieesia (19). Kun immuunivaste tu-
hoaa kantasoluja, valikoitumispaineen alla sel-
viävät parhaiten solut, joilla on lisääntymisetu 
esimerkiksi somaattisen mutaation seuraukse-
na. Tutkimustiedon lisääntyessä opimme yhä 
paremmin ymmärtämään, mitkä klonaalisen 
hematopoieesin mutaatiot ohjaavat aplastisen 
anemian kehittymistä kohti myelodysplastista 
oireyhtymää ja AML:ää sekä mitkä puolestaan 
liittyvät taudin parempiennusteiseen, parem-
min immunosuppres sioon vastaavaan alatyyp-
piin (20). 
Verisyöpäriskin lisäksi klonaalinen hemato-
poieesi näyttää suurentavan sepelvaltimotauti-
riskiä (17). Yleisimmät somaattiset geenimuu-
tokset DNMT3A- ja TET2-geeneissä liittyvät 
sepelvaltimotaudin ilmaantuvuuteen ja lisäävät 
sydänperäistä kuolleisuutta (17,21). Alustavaa 
mekanismitason näyttöä on toistaiseksi vain 
TET2-geenin mutaatioihin liittyvän taudin 
osalta. Hiirimalleissa Tet2-geenin inaktivaatio 
myelooisen sarjan verisoluissa kasvattaa ve-
risuoniplakkeja ja Tet2-puutteiset makrofagit 
erittävät enemmän tulehdusta lisääviä syto-
kiineja (17,22). Lisäksi on esitetty, että TET2-
mutaatiot saattavat liittyä keuhkoahtaumatau-
tiin.
Syöpämutaatiot ei-pahanlaatuisten saira-
uksien taustatekijöinä. Klonaalinen hemato-
poieesi liittyy verisyöpien lisäksi myös aplasti-
Ydinasiat
 8 Somaattiset mutaatiot aiheuttavat syöpää.
 8 Elinkaaremme aikana kudoksiimme ker‑
tyy somaattisia mutaatioita, joista osa on 
”syöpämutaatioita”.
 8 Somaattisten mutaatioiden merkitystä 
kroonisen tulehdusreaktion laukaisijoina 
ja säätelijöinä tutkitaan aktiivisesti.
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mutaatiot johtavat hyper-IgE- eli Jobin oireyh-
tymään (26). 
LGL-leukemia on harvinainen, krooninen 
veritauti, joka vaatii hoitoa lähinnä aiheuttaes-
saan nivelreumaa tai oireisia autoimmuunisyto-
penioita. LGL-leukemian yhteydessä aktivoivat 
STAT3-mutaatiot ovat yleisiä (40 %:lla potilais-
ta) ja liittyvät myös potilaiden lisääntyneeseen 
autoimmuunitaipumukseen, kuten nivelreu-
maan (27). LGL-leukemian ja autoimmunitee-
tin yhteydestä on kirjoitettu Aikakauskirjassa 
vuonna 2016 (28).
Somaattisten STAT3-mutaatioiden on ha-
vaittu liittyvän myös autoimmuniteettiin. 
Aplas tista anemiaa sairastavien potilaiden ää-
reisveren ja refraktorista keliakiaa sairastavien 
potilaiden ohutsuolen lymfosyyteistä on löy-
detty aktivoivia STAT3-mutaatioita (29,30). 
Myös nivelreuman harvinaisessa LGL-leuke-
miaa muistuttavassa alatyypissä, Feltyn oire-
yhtymässä, esiintyy yleisesti STAT3-mutaa tioita 
(31). Nämä kaikki STAT3-geenin mutaatiolöy-
dökset on tehty kypsistä lymfosyyteistä, joten 
kyseessä on tuskin klonaalisen hematopoieesin 
kaltainen luuytimen kantasolujen häiriötila.
Autoimmuunisairauksien lisäksi somaattisia 
STAT3-mutaatioita esiintyy myös muissa saira-
uksissa, esimerkiksi tulehduksellisessa maksa-
solu adenoo massa ja hematologisissa syövissä 
kuten diffuusissa B-solulymfoomassa, NK-so-























































KUVA 3. JAK­STAT­signalointireitti on keskeinen solunsisäinen mekanismi, joka välittää sekä autoimmuniteettiin 
että pahanlaatuisiin sairauksiin liittyviä solutason prosesseja. Kun kuvassa esitettyyn sytokiinireseptoriin sitoutuu 
esimerkiksi tulehdusreaktiota välittävä IL­6­sytokiini, JAK­kinaasi fosforyloi eli aktivoi STAT3­transkriptiotekijän. 
Aktivoitunut STAT3 siirtyy tumaan, jossa se säätelee monien niin tulehdukseen kuin pahanlaatuiseen kasvuunkin 
liittyvien geenien luentaa.
IL = interleukiini, JAK = januskinaasi, STAT3 = tulehdusta edistävään signalointikaskadiin liittyvä transkriptiote­
kijä, TYK2 = tyrosiinikinaasi 2, P = fosforylaatio, Th17 = auttaja­T­solujen alaluokka, Treg = säätelijä­T­solut
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Somaattiset, heterotsygoottisina mutaatioina 
tavattavat FAS- ja KRAS-mutaatiot ovat toinen 
esimerkki geenitason mekanismeista, jotka yh-
distävät tulehduksellisia sairauksia ja syöpiä. 
Nämä mutaatiot voivat aiheuttaa autoimmuu-
nilymfoproliferatiivisen oireyhtymän (ALPS) 
ja liittyvät myös leukemiaan sekä lymfoomaan 
(33,35–37).
STAT3-, FAS- ja KRAS-mutaatiot ovat esi-
merkkejä siitä, kuinka tunnetut syöpämutaatiot 
voivat säädellä muidenkin kuin pahanlaatuisten 
sairauksien taustamekanismeja. Opimme nii-
den kautta jatkuvasti uutta pahan- ja hyvänlaa-
tuisten sairauksien rajapinnasta.
Muut somaattiset mutaatiot 
autoimmuunisairauksissa
STAT3-, RAS- ja FAS-geenimutaatiot sekä klo-
naalinen hematopoieesi osallistuvat useiden 
immuunivälitteisten, lymfoproliferatiivisten 
ja pahanlaatuisten sairauksien patogeneesiin 
(KUVA 4). Näiden tunnettujen mutaatioiden li-
säksi autoimmuunisairauspotilailta löydetään 
muitakin somaattisia mutaatioita. 
Vuonna 2017 julkaistussa artikkelissamme 
raportoimme, että nivelreumapotilaiden suu-
rista T-lymfosyyttiklooneista löytyy useita 
sekä solujen elinkaarelle että immunologisille 
toiminnoille välttämättömien geenien somaat-
tisia muutoksia (38). Aineistossamme mikään 
geenimutaatio ei toistunut useassa potilaassa. 
Samoilta potilailta löydettiin myös klonaalisen 
hematopoieesin mutaatioita, joiden merkitys 
taudin taustatekijänä on vielä epäselvä (39). 
Myös MS-tautia sairastavien potilaiden perifee-
risistä lymfosyyteistä löytyi hyvin samankaltai-
sia mutaatioita (40). 
Nämä löydökset edustavat uudenlaista lä-
hestymistapaa autoimmuunisairauksien synty-
mekanismien tutkimuksessa. Somaattisten mu-
taatioiden ajatellaan muuttavan valkosolujen 
toimintaa ja immuunijärjestelmän tasapainoa 
muuttamalla solujen proliferaatioon ja kloo-
nien säilymiseen liittyviä ominaisuuksia, mutta 
nykytiedon valossa nämä mutaatiot eivät aina-
kaan suoraan johda pahanlaatuiseen sairauteen. 
Mutaatioiden merkitys autoimmuniteetin puh-
keamisessa ja säätelyssä on vielä pitkälti avoin, 


































KUVA 4. Aktivoivat STAT3­mutaatiot ja klonaalisen hematopoieesin mutaatiot yhdistävät syöpätaudit immuuni­
välitteisiin, tulehduksellisiin sairauksiin. Yksittäisiä somaattisia mutaatioita esiintyy autoimmuunisairauksissa 
myös ilman suoraa yhteyttä pahanlaatuisen sairauden kehittymiseen. Syövässä somaattisten mutaatioiden mer­
kitys on selvempi, mutta samoja mutaatioita löydetään myös terveistä kudoksista.
Somaattiset mutaatiot terveyden ja sairauden rajapinnalla
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ajatella muokkaavan joko solujen ilmiasua tai 




Somaattiset mutaatiot ovat väistämätön osa 
vanhenemista. Osalla näistä mutaatioista voi 
olla kliinistäkin merkitystä, esimerkiksi veren 
kantasolujen mutaatioilla verisyöpä- ja sepel-
valtimotautiriskiä lisäävinä tekijöinä. Toistai-
seksi on kuitenkin epäselvää, miten tulisi seu-
rata potilaita, joilla on sairauksille altistavia 
somaattisia mutaatioita. Tulisiko heidät ottaa 
tehostettuun seurantaan? Tarvitsevatko he esi-
merkiksi tehostettua sepelvaltimotaudin eh-
käisyä? Yhdysvalloissa osa klinikoista on jo pe-
rustanut klonaaliseen hematopoieesiin erikois-
tuneita vastaanottoja potilaiden informointia, 
seurantaa ja sydän- ja verisuonitautien ehkäisyä 
varten.
Tulevien vuosien aikana selvinnee, miten 
somaattiset mutaatiot säätelevät kehomme 
toimintoja myös syöpäbiologian ulkopuolella. 
Oppinemme, miten somaattiset geenimuutok-
set osallistuvat kroonisen tulehduksen sääte-
lyyn, ja kenties somaattisten mutaatioiden avul-
la voidaan tulevina vuosina kohdentaa muiden-
kin kuin syöpätautien yksilöllistettyä hoitoa. ■
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Somatic mutations in health and disease
Somatic i.e. acquired mutations cause cancer. Additionally, somatic mutations accumulate in our cells as part of normal 
ageing. With clonal hematopoiesis, we refer to a phenomenon in which somatic mutations in genes associated with blood 
cancer (myelodysplastic syndrome, acute myeloid leukemia) accumulate in healthy blood cells. Clonal hematopoiesis is a part 
of our normal ageing. In addition to malignant disease, it has been shown to associate with increased risk of cardiovascular 
disease and mortality. Similarly, healthy epithelial cells harbor a surprisingly large amount of cancer‑associated mutations. 
The identification of somatic mutations in healthy tissues has raised a question about both the similarities and differences 
between normal ageing and malignant disease. The following years will yield additional information clarifying the role of 
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Somaattiset mutaatiot terveyden ja sairauden rajapinnalla
